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INTRODUCAO

As leucemias correspondem a um grupo

heterogéneo de neoplasias hematoldgicas origi-
nadas a partir de alteragdes genéticas em células
precursoras da medula Ossea, resultando em
proliferagao descontrolada de células anormais
e comprometimento da hematopoese normal.
Essas doengas podem ser classificadas de acor-
do com a linhagem celular acometida em mie-
loides ou linfoides, bem como em agudas ou
cronicas, conforme a velocidade de evolugdo
clinica (HOFFMAN et al.,2023; ARBER et al.,
2016; INCA, 2025; SEER, 2024).

Nas ultimas décadas, os avangos da Biolo-
gia Molecular permitiram maior compreensao
dos mecanismos envolvidos na leucemogénese,
possibilitando a identificacdo de alteracdes ge-
néticas especificas associadas ao desenvolvi-
mento, progressao e resposta terapéutica dessas
doengas. Técnicas como PCR, RT-qPCR, FI-
SH, citometria de fluxo e sequenciamento de
nova geracao revolucionaram o diagnodstico he-
matologico, proporcionando maior sensibilida-
de e especificidade na deteccdo de alteracdes
moleculares (CAMPANA, 2020; DOHNER et
al.,2017).

Além do diagnostico, essas metodologias
sdo amplamente utilizadas no monitoramento
da doenca residual minima e na definig¢ao de es-
tratégias terapéuticas individualizadas, contri-
buindo para a medicina de precisdo e para a me-
lhoria dos desfechos clinicos dos pacientes.

Diante desse contexto, o presente estudo
tem como objetivo analisar a aplica¢do da Bio-
logia Molecular no diagndstico e monitoramen-
to das leucemias, destacando as principais téc-
nicas utilizadas e sua relevancia clinica na he-
matologia oncoldgica.

METODO

Trata-se de uma revisdo bibliografica de ca-
rater descritivo realizada por meio de pesquisas

nas bases de dados PubMed, SciELO, LILACS
e Google Académico. Foram utilizados os des-
critores “Biologia Molecular”, “Leucemia”,
“Diagnostico Molecular”, “Monitoramento de
Leucemias”, “Doenca Residual Minima”,
“PCR”, “RT-qPCR” e “Marcadores Molecula-
res”, combinados pelos operadores booleanos
AND e OR.

Foram incluidos artigos cientificos publica-
dos entre 2016 e 2026, nos idiomas portugués e
inglés, disponiveis na integra e relacionados a
aplicagdo da biologia molecular no diagndstico,
progndstico e monitoramento das leucemias.
Foram excluidos artigos duplicados, estudos in-
disponiveis na integra e publicagdes que ndo
abordavam diretamente o tema proposto. Apos
a selegdo, os estudos foram analisados critica-
mente e organizados de acordo com os princi-
pais topicos abordados.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Bases moleculares das leucemias
As leucemias estdo associadas ao acumulo

de alteragdes genéticas e cromossOmicas capa-
zes de interferir na diferenciagdo, proliferacdo e
apoptose celular. Entre as alteragdes mais rele-
vantes destaca-se a formac¢do do gene de fusdo
BCR-ABLI, resultante da translocagao t(9;22),
caracteristica da leucemia mieloide cronica. A
identificacao dessas alteragdes tornou-se funda-
mental para o diagnostico e monitoramento da
doenga (HUNGER; MULLIGHAN, 2015; BE-
ZERRA et al., 2022; SANTOS; SILVA, 2022).

Técnicas de biologia molecular
aplicadas as leucemias

Reacio em Cadeia da Polimerase (PCR)
A PCR ¢ uma técnica amplamente utilizada

para amplifica¢do de sequéncias especificas de
DNA, permitindo a identificagdo de alteracdes
genéticas relacionadas as leucemias. Sua eleva-
da sensibilidade possibilita detectar pequenas
quantidades de material genético tumoral, sen-
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do amplamente empregada no diagnodstico mo-
lecular e monitoramento terapéutico (AL-
BERTS et al., 2022; MOURA et al., 2021).

RT-Qpcr
A RT-qPCR ¢ utilizada para deteccdo e

quantificagdo de transcritos génicos especifi-
cos, permitindo avaliar a carga tumoral e moni-
torar a doenga residual minima. Entre suas apli-
cacdes destaca-se a quantificagdo do transcrito
BCR-ABLI1 e outros genes de fusao associados
as leucemias (OLIVEIRA et al., 2008).

Hibridizacao in situ por Fluorescéncia
(FISH)
A técnica FISH possibilita identificar alte-

racdes cromossOmicas especificas por meio de
sondas fluorescentes, sendo amplamente utili-
zada para detec¢do de translocacdes, delegoes e
rearranjos cromossomicos associados as neo-
plasias hematologicas.

Sequenciamento de Nova Geracao
(NGS)
O sequenciamento de nova geracao permite

analisar simultaneamente multiplas regides do
genoma, identificando mutacdes associadas ao
prognostico e a resposta terapéutica. Essa tec-
nologia representa um importante avango para
a medicina personalizada em hematologia
(KIM et al., 2023; MADACI et al., 2023; MA-
LARD et al., 2021).

Citometria de Fluxo
A citometria de fluxo ¢ fundamental para a

imunofenotipagem das células leucémicas, per-
mitindo sua classificacdo e monitoramento.
Além disso, constitui uma das principais ferra-
mentas para avaliacdo da doenca residual mi-
nima.

Diagndstico molecular e monitoramento
da doenca residual minima
A incorporagao das técnicas moleculares ao

diagnostico hematoldgico permitiu identificar

alteracdes genéticas com maior precisdo, con-
tribuindo para a classificagdo das leucemias e
definicdo prognoéstica. Além disso, o monitora-
mento da doenca residual minima tornou-se um
importante indicador da resposta terapéutica e
do risco de recaida (SCHUURHUIS et al.,
2018; PAVLU et al., 2017).

Aplicacao molecular nas leucemias
mieloides e linfoide
Nas leucemias mieloides, destacam-se mu-

tacdes nos genes FLT3, NPM1 e a fusdao PML-
RARA, que apresentam relevancia prognostica
e terapéutica. Ja nas leucemias linfoides, altera-
¢des como BCR-ABL1, NOTCHI1 e NUP214-
ABL1 auxiliam na classificacao da doenca e na
escolha de terapias-alvo (STONE et al., 2017).

Prognostico, terapias-alvo e perspectivas
futuras
A identificacdo de alteragcdes moleculares

especificas permitiu o desenvolvimento de tera-
pias direcionadas, como os inibidores de tiro-
sina quinase utilizados em pacientes portadores
do gene BCR-ABLI1. Paralelamente, o avango
do NGS e da Inteligéncia Artificial vem ampli-
ando a capacidade diagndstica e prognostica da
hematologia moderna, favorecendo estratégias
terapéuticas cada vez mais individualizadas.

CONCLUSAO

A Biologia Molecular consolidou-se como
ferramenta indispensavel no diagnostico e mo-
nitoramento das leucemias. Técnicas como
PCR, RT-qPCR, FISH, citometria de fluxo e
NGS proporcionam elevada sensibilidade na
identificacdo de alteragdes genéticas e cromos-
sdmicas, contribuindo para diagnodsticos mais
precisos, melhor estratificagdo prognostica e
monitoramento da doenga residual minima.
Além disso, essas metodologias possibilitam a
aplicacdo da medicina personalizada por meio
da utilizagdo de terapias-alvo especificas. Os
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avancos tecnoldgicos observados nos ultimos
anos demonstram que a integragao entre biolo-
gia molecular, bioinformatica e inteligéncia ar-
tificial tende a ampliar ainda mais a precisdo

diagnéstica e a eficacia terapéutica, contribuin-

do para melhores desfechos clinicos e qualidade

de vida dos pacientes acometidos por leuce-

mias.
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